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“If your treat an individual... as if he were what he ought to be and could be, 
he will become what he ought to be and could be.” 








 A pós-graduação nos possibilita mergulhar em um processo de intenso aprendizado e 
aperfeiçoamento sobre temas aos quais decidimos nos dedicar no momento. Mas além desse 
conhecimento, saímos também mais sábios em relação a um assunto que muitas vezes 
achamos que já dominamos o suficiente: saímos mais conscientes de quem somos, sobre 
nossas fronteiras. E assim como aprendemos um pouco mais sobre nossa própria matéria, o 
que significa que também, por vezes, entramos em contato com medos antigos e crenças 
infundadas, também compreendemos que, diante dos limites que se erguem, sejam eles reais 
ou imaginários, precisamos do outro. Sem ajuda, sem apoio, somos muitos menos do que 
podemos verdadeiramente ser.     
 Assim, os meus mais sinceros agradecimentos a todos que estiveram ao meu lado e me 
apoiaram de forma imprescindível nesse período de formação. Ao Professor Doutor Eduardo 
Augusto Remor, de quem sempre recebi ensinamentos, apoio, disponibilidade e confiança 
incondicionais e que, para além de seu papel como Orientador deste projeto, foi e sempre será 
uma referência de entusiasmo e dedicação pelo ensino e pela pesquisa. 
 Um especial agradecimento às amizades que me acompanharam ao longo desses dois 
anos de muitas descobertas: Ariane, Érika, Gabi, Katia Carvalho e Rosita, cada uma do seu 
jeito, sempre me incentivando e me acolhendo nos momentos difíceis. 
 Agradeço à minha família em São Paulo, meu pai, meu irmão e minha querida amiga 
Andréia, de quem eu pude sentir o apoio e a torcida mesmo de longe e que estavam sempre 
me aguardando com um jantar especial e os braços abertos nas vezes que pude visitá-los 
durante esses dois anos. 
 Ao meu melhor amigo e amor para toda a vida, Alexandre, muito obrigada por sempre 
acreditar no meu potencial, principalmente nos momentos em que eu tinha dificuldades de 
enxergar minhas capacidades, e cuidar de mim quando os estudos tomavam tantas horas do 
meu dia. Você é um exemplo e minha grande inspiração. 
 Agradeço de todo meu coração a todos os membros do Grupo de Pesquisa em 
Psicologia da Saúde que estiveram ao meu lado durante essa jornada, cada qual em um 
momento diferente do processo, seja finalizando, construindo ou ainda começando seus 
projetos de estudo. É muito rico ter a oportunidade de aprender a partir do crescimento de 
cada um e ao mesmo tempo, muito gratificante estar ao lado de pesquisadores competentes, 




 Meu muito obrigada à toda equipe do Serviço de Genética Médica do Hospital das 
Clínicas de Porto Alegre, que desde o começo colocaram-se à disposição e fizeram de tudo 
para que eu me sentisse bem recebida: à Dra. Ida, Dra. Carolina, Dra. Lilian, às alunas de pós-
graduação, Fernanda e Tássia, obrigada pela ajuda e carinho, a todos os residentes que 
estiveram no ambulatório no período da coleta dos dados e especialmente à querida Solanger, 
da equipe de enfermagem, de quem sempre recebi tantos sorrisos e com quem tanto aprendi.  
 Aos professores que compuseram a banca, Profa. Dra. Cleonice Bosa, Prof. Dr. 
Matheus Roriz e Prof. Dr. André Faro obrigada pelas contribuições ao trabalho. Agradeço 
também à Coordenação de Aperfeiçoamento de Pessoal de Nível Superior (CAPES), que 
financiou minha bolsa de estudos, à Universidade Federal do Rio Grande do Sul – UFRGS e 
ao Programa de Pós Graduação em Psicologia do Desenvolvimento. 
 Por fim, um agradecimento especial a todos os pacientes, mães e pais que participaram 


























AGRADECIMENTOS ............................................................................................................... 3 
Lista de Tabelas do Capítulo I .................................................................................................. 90 
Lista de Tabelas do Capítulo II ................................................................................................ 91 
Lista de Tabelas do Capítulo III ............................................................................................... 92 
Lista de Figuras do Capítulo III ................................................................................................ 93 
Lista de abreviaturas ................................................................................................................. 94 
RESUMO ................................................................................................................................. 95 
ABSTRACT ............................................................................................................................. 96 
CAPÍTULO I – INTRODUÇÃO TEÓRICA ............................ Erro! Indicador não definido. 
O problema da adesão ao tratamento no contexto médico. ... Erro! Indicador não definido. 
Fenilcetonúria: O começo da história. ................................... Erro! Indicador não definido. 
Os avanços e desafios do processo diagnóstico da Fenilcetonúria no Brasil. ................ Erro! 
Indicador não definido. 
Etiologia da doença e impactos ao desenvolvimento na ausência do tratamento. .......... Erro! 
Indicador não definido. 
O tratamento para a prevenção dos efeitos nocivos do excesso de fenilalanina. ............ Erro! 
Indicador não definido. 
A relação entre o paciente e a equipe médica como parte do tratamento. .... Erro! Indicador 
não definido. 
O choque inicial e processo de aceitação do diagnóstico. ..... Erro! Indicador não definido. 
As mudanças de conduta ao longo da história do tratamento da Fenilcetonúria e a 
dificuldade de adesão. ............................................................ Erro! Indicador não definido. 
O desafio da adesão ao tratamento da Fenilcetonúria. ........... Erro! Indicador não definido. 
Estrutura da Dissertação ....................................................................................................... 97 
CAPÍTULO II - PERCEIVED BARRIERS THAT AFFECT ADHERENCE TO PKU 
TREATMENT IN BRAZIL ................................................................................................... 100 
ABSTRACT .............................................................................. Erro! Indicador não definido. 
INTRODUCTION ..................................................................... Erro! Indicador não definido. 
METHODS ................................................................................ Erro! Indicador não definido. 
Early development of the PKU Perceived Barriers to Treatment Inventory Erro! Indicador 
não definido. 
Study setting and design ........................................................ Erro! Indicador não definido. 
Participants ............................................................................. Erro! Indicador não definido. 





Study protocol and procedures............................................... Erro! Indicador não definido.  
Ethics approval and consent to participate............................. Erro! Indicador não definido. 
Data processing and statistical analysis ................................. Erro! Indicador não definido. 
RESULTS .................................................................................. Erro! Indicador não definido. 
Characteristics of participants in the study ............................ Erro! Indicador não definido. 
Perceived barriers to PKU treatment ..................................... Erro! Indicador não definido. 
Evidences of validity: criterion-related .................................. Erro! Indicador não definido. 
DISCUSSION ............................................................................ Erro! Indicador não definido. 
FURTHER CONSIDERATIONS ............................................. Erro! Indicador não definido. 
Capítulo III – Factors that increase risk for poor adherence to phenylketonuria treatment in 
Brazilian patients. ................................................................................................................... 101 
ABSTRACT .............................................................................. Erro! Indicador não definido. 
INTRODUCTION ..................................................................... Erro! Indicador não definido. 
METHOD .................................................................................. Erro! Indicador não definido. 
Participants ............................................................................. Erro! Indicador não definido. 
Variables and instruments ...................................................... Erro! Indicador não definido. 
Procedures .............................................................................. Erro! Indicador não definido. 
Ethics approval and consent to participate............................. Erro! Indicador não definido. 
Statistical analysis .................................................................. Erro! Indicador não definido. 
RESULTS .................................................................................. Erro! Indicador não definido. 
Description of the sample of the study .................................. Erro! Indicador não definido. 
Adherence to treatment by recent phenylalanine values ........ Erro! Indicador não definido. 
Phe levels in childhood: the onset of loss of metabolic control ............. Erro! Indicador não 
definido. 
Individual factors associated with cognitive test results ........ Erro! Indicador não definido. 
Childhood information that could assist in understanding outcomes in the present....... Erro! 
Indicador não definido. 
By adopting the outcomes in the cognitive test, could a factor related to the disease and 
treatment impact men and women differently? ..................... Erro! Indicador não definido. 
DISCUSSION ............................................................................ Erro! Indicador não definido. 
FURTHER CONSIDERATIONS ............................................. Erro! Indicador não definido. 
CAPITULO IV. CONSIDERAÇÕES FINAIS E CONCLUSÃO ......................................... 101 
REFERÊNCIAS ........................................................................ Erro! Indicador não definido. 
ANEXOS ................................................................................................................................ 121 





Apêndice A – Termo de Consentimento Livre e Esclarecido ............................................. 123 
Apêndice B – Termo de Consentimento Livre e Esclarecido - Responsáveis .................... 125 
Apêndice C – Termo de Assentimento ............................................................................... 127 
Apêndice D – Ficha de Registro do Paciente (preenchido pelo pesquisador) .................... 128 
Apêndice E - Escala Visual Analógica sobre o Nível de Informação sobre a Fenilcetonúria, 
o Tratamento Dietético e o Nível de Adequação dos Comportamentos e Aspectos do 
Tratamento. ......................................................................................................................... 130 
Apêndice F - Inventário de Barreiras ao Tratamento da Fenilcetonúria para Paciente ...... 131 





LISTA DE TABELAS DO CAPÍTULO I 
 
Tabela 1. Determinantes que dificultam a adesão ao tratamento...................................... 17 






LISTA DE TABELAS DO CAPÍTULO II 
 
Table 1. Articles chosen from the literature to guide the questionnaire item 
construction 46 
Table 2. The five dimensions of adherence and topics related to PKU 
treatment according to literature 47 
Table 3. Demographics characteristics of patients with PKU participants in 
the study according to age group 53 
Table 4. Frequency of responses to perceived barrier to PKU treatment by 
groups of children/adolescents, caregivers and adult patients 56 
Table 5. Frequency of agreement in each item of PKU-PBTI according to 
adherence and age group 60 
Table 6. Differences PKU-PBTI scores between patients’ demographic 
characteristics. 61 
Table 7. Association between PKU-PBTI scores and past and present Phe 
measures 
62 








LISTA DE TABELAS DO CAPÍTULO III 
 
Table 1. Percentage of PKU patients’ blood Phe samples above treatment range 
according to years of age 
 
73 
Table 2. Distribution of demographic and clinical characteristics of PKU patients 82 
Table 3. Median phenylalanine (mg/dL) levels according to age group 83 
Table 4. Association between Recent Index of Dietary Control, Current Age, Age at 
start of treatment, Pre-treatment Phe value and Childhood Phe values  
 
84 
Table 5. Differences between patients according to recent adherence status 85 
Table 6. Differences between good adherence and poor adherence groups by median 
phenylalanine (mg/dL) from 0 to 12 years old 86 
Table 7. Association between past and present Phe values, visual analogue scales 
concerning Disease (D-VAS), Treatment (T-VAS) and Adherence (A- VAS) and 
Perceived Barrier to PKU Treatment scores (PKU-PBTI). 87 
Table 8. Distribution of demographic and treatment characteristics of PKU patients 
with IQ assessment 88 
Table 9. IQ scores (as measured by WASI) according to age group 89 
Table 10. Association between current IQ and Phe levels (mg/dL) at present and past 89 
Table 11. Differences in Full IQ scale and subscales according to demographic 
characteristics and metabolic control of patients 90 
Table 12. Differences in IQ Mean (SD) scores between women and men, according to 
Beginning of Treatment, PKU Classification, Adherence, Age Group and Childhood 
Phe levels 92 














LISTA DE FIGURAS DO CAPÍTULO III 
 
Figure 1. Blood phenylalanine (mg/dL) (y axis) of women group (bold line) and 
men group (dashed line) of phenylketonuria patients from birth to 12 years of age 86 
Figure 2. Median of Yearly Median Phe (mg/dl) from 0 to 12 years of age of men 







LISTA DE ABREVIATURAS 
 
CEP  Comitê de Ética em Pesquisa  
EVA Escala Visual Analógica 
ECA Estatuto da Criança e do Adolescente 
FNC  Fenilcetonúria  
FAL Fenilalanina 
HCPA Hospital de Clínicas de Porto Alegre 
IQ Intelligence Quotient 
PAH Fenilalanina Hidroxilase 
Phe Phenylalanine  
PNTN Programa Nacional de Triagem Neonatal 
PKU  Phenylketonuria 
QI Quociente de Inteligência 
SRTN Serviço de Referência de Triagem Neonatal 
VAS Visual Analogue Scale 
TCLE  Termo de Consentimento Livre e Esclarecido  







A Fenilcetonúria (PKU) é um erro inato do metabolismo que afeta a atividade de uma enzima 
responsável pela assimilação da Fenilalanina (Phe). Assim, o tratamento consiste em restringir 
consideravelmente o consumo de proteínas (que contém grandes concentrações de Phe) desde 
as primeiras semanas de vida do paciente, para que não haja acúmulo dessa substância no 
sangue e, consequentemente, no cérebro, o que previne danos cognitivos graves e 
permanentes. O tratamento deve ser adotado por toda a vida, pois evidências mostram que, 
mesmo após o período de desenvolvimento cerebral, o excesso de Phe pode levar a prejuízos 
no funcionalmente intelectual, convulsões, tremores e alterações de humor, afetando a 
qualidade de vida do indivíduo com a doença. No entanto, segundo estudos com pacientes 
brasileiros, seus controles metabólicos têm apresentado índices insatisfatórios desde a infância 
tornando-se piores na idade adulta. Assim, para investigar os possíveis fatores associados à 
adesão insuficiente nessa população, foram avaliados dados sociodemográficos, histórico de 
adesão em idades precoces, funcionamento cognitivo e número de barreiras percebidas sobre 
o tratamento. Participaram do estudo 23 pacientes, com idade média de 18 anos (DP = 7,3; 
entre 6 a 34 anos de idade), a maioria com PKU Clássica ou Leve, e 11 cuidadores. No 
capítulo II, o estudo descreve o desenvolvimento de uma ferramenta de avaliação para medir 
as barreiras percebidas ao tratamento de PKU, que posteriormente foi respondida por 
pacientes e cuidadores. Em seguida, as respostas foram quantitativa e qualitativamente 
analisadas para avaliar se seus escores estavam associados à adesão. O Capítulo III descreve a 
investigação de outros fatores que poderiam impactar na adesão ao tratamento entre esses 
mesmos pacientes. O sexo do paciente, o início precoce ou tardio do tratamento e o nível de 
instrução dos cuidadores não influenciaram na adesão. Por outro lado, uma diferença foi 
encontrada entre pacientes com PKU Clássica em comparação ao grupo com PKU Leve. 
Também se observou um aumento da Phe plasmática a partir dos 8 anos até os 12 anos de 
idade no grupo de baixa adesão. Combinando os resultados dos dois estudos, sugere-se que os 
adultos estão em maior risco para as barreiras percebidas relacionadas ao tratamento dietético 
da PKU. As barreiras percebidas estiveram relacionadas a um pior controle dos níveis de Phe, 
o que corrobora a hipótese de associação entre barreiras e não adesão. Pacientes com menor 
nível de tolerância à Phe e aqueles que apresentam mais dificuldades quanto às demandas de 
tratamento podem estar mais vulneráveis a uma baixa adesão. Os resultados também reforçam 
a recomendação de que, ao primeiro sinal de um baixo controle metabólico em idades 
precoces, uma intervenção multidisciplinar deve ser colocada em prática, a fim de buscar o 






Phenylketonuria (PKU) is an inborn error of metabolism that affects the activity of an enzyme 
responsible for metabolizing phenylalanine (Phe). Thus, the treatment consists in restricting 
considerably the consumption of proteins since the first weeks of the patient's life, so that 
there is no accumulation of this substance in the blood and consequently in the brain, which 
prevents severe and permanent cognitive impairment. Treatment should be adopted for life 
long, since evidence has shown that, even after the brain development period, excess Phe may 
lead to cognitive deficits, seizure, tremors and mood swings, thus affecting the patient's 
quality of life. However, according to studies with Brazilian patients, their metabolic control 
presented unsatisfactory indexes since childhood and gets worse in adulthood. So, to 
investigate possible factors associated with concurrent poor adherence in this population, 
sociodemographic, history of adherence at early ages, cognitive functioning and number of 
perceived barriers to the treatment were investigated. 23 patients participated in the study, 
mean age 18.0 years old (SD = 7.3; 6 to 34), mostly with Classic and Mild PKU and 11 
caregivers. In chapter II the study describes the development of an assessment tool to measure 
perceived barriers to PKU treatment, which was answered by patients and caregivers. Then, 
answers were qualitatively and quantitatively analyzed to evaluate if its scores were 
associated with adherence. Chapter III describes the investigation of other factors that could 
impact on adherence to Phenylketonuria (PKU) treatment among these patients. Patient's 
gender, early or late onset of treatment, and the caregivers’ level of education did not 
influence adherence in the study sample. On the other hand, a difference was found between 
patients with Classical PKU in comparison to the group with Mild PKU. A significant 
increase in blood Phe was observed from 8 years old up to 12 years of age in the poor 
adherence group, being a predictor of concurrent adherence. Combining the results of the two 
studies, it suggested that adults are in higher risk to perceived barriers related to the dietary 
treatment of PKU. Perceived barriers are related to worst control of phenylalanine levels, 
which corroborates with the hypothesis of association between barriers and nonadherence. 
Patients with a lower tolerance level to Phe and those who present more difficulties regarding 
the treatment demands may be more vulnerable to a poor adherence. It also reinforces the 
recommendation that, at the first sign of poor adherence at early ages, a multidisciplinary 
intervention can be put into action in order to seek the return of Phe values within the 






CAPÍTULO I – INTRODUÇÃO TEÓRICA 
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Estrutura da Dissertação 
 Um exame sobre as taxas de adesão ao tratamento da Fenilcetonúria em diversos 
países, incluindo o Brasil, demonstra que a permanência dos pacientes aos níveis de 
fenilalanina plasmática recomendados é um desafio de modo geral, e torna-se ainda maior na 
medida em que o paciente chega à idade adulta. Em estudos sobre atitudes associadas a 
comportamentos em saúde, incluindo adesão ao tratamento, a percepção de barreiras tem se 
destacado devido a sua relevância no processo de tomada de decisão. Os custos percebidos 
por um indivíduo podem ser considerados barreiras se associados a uma diminuição na 
probabilidade de que um comportamento seja incorporado em seu repertório. Acredita-se que 
a investigação dos fatores que contribuem para a diminuição das chances de uma adoção bem-
sucedida à terapêutica, atuando como barreira percebida, pode auxiliar na formulação de 
ações que promovam intervenções sobre alguns desses determinantes e assim, resultar em 
taxas mais altas de adesão. 
 O objetivo geral do presente estudo, de caráter transversal e com uso de análises 
quantitativas, foi conhecer as barreiras vivenciadas pelos pacientes e cuidadores em sua 
relação com o tratamento da Fenilcetonúria atendidos em um Hospital Universitário e 
referência de atendimento no Rio Grande do Sul aos pacientes com o diagnóstico nesse 
estado. Para conhecer a natureza das barreiras foi necessário desenvolver um inventário para a 
coleta dessa informação, na medida em que não foi encontrada uma ferramenta com essa 
finalidade na literatura. Portanto, a primeira parte do Capítulo II desta Dissertação versou 
sobre o processo envolvido na construção desse instrumento. Na segunda parte desse mesmo 
capítulo foi feita uma descrição dos resultados da aplicação do instrumento com participação 
dos pacientes e cuidadores acompanhados pelo Hospital, tendo sido analisadas as respostas no 
inventário a partir de grupos segundo faixa etária, sexo, adesão e outras variáveis. Também 
foram feitas análises para avaliação de algumas características psicométricas da nova medida. 
 No capítulo III desta Dissertação encontra-se uma descrição da investigação de uma 
gama de aspectos associados ao paciente e seus cuidadores como possíveis preditores da 
adesão atual, representada pelo alcance aos parâmetros biomédicos preconizados pelas 
diretrizes de cuidado ao indivíduo com a doença. Assim, número de barreiras percebidas 
coletadas pelo instrumento desenvolvido, níveis de fenilalanina da história presente e passada, 
características sociodemográficas e níveis de conhecimento sobre a doença e adequação ao 
tratamento auto-avaliados foram utilizados no estabelecimento de hipóteses. O desempenho 
do paciente em um instrumento de avaliação da inteligência também foi incluído nas análises. 
A presença desse instrumento de avaliação do QI justificou-se pelo acúmulo de evidências 





quadro de baixa adesão, sobre o funcionamento cognitivo. Em resumo, buscou-se incorporar 
às análises dos possíveis preditores de baixa adesão, uma série de fatores de ordem 
psicossocial, biomédica e relacionadas a características da própria doença e tratamento, 
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CAPITULO IV. CONSIDERAÇÕES FINAIS E CONCLUSÃO 
 
 Os resultados do presente estudo sugerem que múltiplos determinantes contribuem 
para a não adesão apresentada pelos pacientes. Das cinco dimensões em que os fatores da 
adesão ao tratamento podem ser classificados, segundo a Organização Mundial da Saúde 
(OMS), três apresentaram uma associação com controles metabólicos insatisfatórios. Assim, o 
tipo de Fenilcetonúria (dimensão associada à doença), dúvidas sobre os alimentos que fazem 
parte da dieta, que remetem ao grau de complexidade vivenciado para alguns pacientes e a 
percepção de um alto grau de restrição alimentar, que pode repercutir em uma perda de 
qualidade de vida (dimensão relacionada à terapêutica) e percepção de estigma associado à 
doença, idade e histórico de baixa adesão (dimensão associada ao paciente) podem ter 
contribuído para a ocorrência de níveis mais altos de fenilalanina plasmática. Entretanto, 
ainda que essas cinco dimensões definidas pela OMS auxiliem no processo de investigação de 
um comportamento tão complexo, essa separação se dilui no momento em que se busca 
compreender as maneiras pelas quais cada fator interfere como uma barreira ao cumprimento 
da terapêutica. Assim, por exemplo, a complexidade percebida em relação a um determinado 
tratamento pode ser mediada por fatores relacionados a um baixo letramento, a uma 
dificuldade de comunicação entre a equipe de saúde e o paciente ou ainda a quadros de 
prejuízo cognitivo. Da mesma forma, questões como a baixa palatabilidade da fórmula 
metabólica ou ainda a manifestação de um desejo de não seguir a dieta, que obtiveram uma 
alta concordância entre os participantes, não foram considerados fatores de impedimento da 
adesão, possivelmente porque outros recursos, sejam individuais ou sociais, auxiliaram para 
manter o engajamento ao tratamento. Essa é uma das possíveis razões pelas quais se 
observaram trajetórias tão heterogêneas de adesão, ainda que esses pacientes tenham sido 
atendidos pelo mesmo serviço de genética médica. Essas diferenças nos resultados dos níveis 
de fenilalanina refletem experiências, retratos de sistemas familiares imersos em desafios 
próprios da fase de vida de cada um de seus membros, e que fazem escolhas, têm receios, 
formam projetos e, em paralelo a todas essas demandas, devem conciliar as orientações de 
uma dieta restritiva de uma doença crônica. Assim, os resultados do estudo demonstram que, 
ao passo que, em alguns casos paciente e familiares conseguem equilibrar todas essas 
necessidades e alcançam níveis seguros e constantes da proteína no sangue, outros trazem 
resultados instáveis, ora bons, ora elevados demais, ou ainda demonstram valores 
continuamente altos. 
 Além disso, outros resultados levantados no presente estudo foram: a dificuldade de 




um período sensível, por volta dos oito anos de idade, nos qual níveis mais altos de 
fenilalanina estiveram associados ao descontrole metabólico em idades posteriores; foi 
observado que pacientes adultos tendem a perceber mais dificuldades do que os adolescentes; 
perceber mais barreiras associadas ao tratamento e apresentar níveis mais altos de fenilalanina 
tendem a caminhar juntos.  
 A partir dos achados do presente estudo, fazem-se algumas considerações relacionadas 
a aspectos que podem estar associados aos resultados, mas que não puderam ser examinados 
no presente estudo e recomenda-se que sejam integrados em futuras investigações com grande 
perspectiva de contribuição ao entendimento da adesão ao tratamento da Fenilcetonúria. 
Assim, tanto em relação aos pacientes como também em relação aos cuidadores, avaliar a 
auto eficácia como fator protetor à percepção de barreiras ao tratamento, analisar o papel do 
suporte social para a manutenção da dieta, investigar as estratégias de enfrentamento diante de 
dificuldades associadas às demandas da dieta, avaliar a relação entre a presença de 
psicopatologia e a adesão ao tratamento, tanto positivamente quanto negativamente, investigar 
o impacto da informação sobre a PKU materna.  
 A adesão a um tratamento é dinâmica e captar as principais possíveis causas 
associadas ao seu sucesso ou insucesso requer uma atenção a inúmeros agentes, que assumem 
postos distintos ao longo do tempo. O inventário de barreiras desenvolvido a partir da coleta 
de experiências anteriores em diversos lugares reuniu aspectos relevantes associados a 
dificuldades na adoção ao tratamento no dia a dia dos participantes desta pesquisa. Os 
resultados demonstraram que, a partir do instrumento, foi possível captar algumas das 
barreiras enfrentadas por eles que impactam nos níveis de fenilalanina. Assim, intervenções 
com base nas dificuldades apontadas e que influenciam nos controles metabólicos podem ser 
propostas para gerar possíveis melhoras de adesão ao tratamento. Por outro lado, na medida 
em que a adesão reporta-se a um conjunto de fatores individuais e sociais, a influência de cada 
aspecto se dará de maneira única, a partir das experiências em um dado contexto e em uma 
dada época, seja sua época de vida, seja da história da própria doença naquela sociedade. E 
posto isso, ao contrário de seu buscar generalizar os resultados dessa amostra para a 
população, recomenda-se que sejam feitas investigações comparativas entre pacientes de 
diferentes regiões do país e acredita-se que, além das possíveis semelhanças entre algumas 
dificuldades enfrentadas pelos pacientes, que são encontradas no mundo todo, muitas 
particularidades também sejam apreendidas. E assim como o tratamento é individualizado, 
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Apêndice A – Termo de Consentimento Livre e Esclarecido 
 
Título do Projeto: Fatores percebidos pelos pacientes como barreiras à adesão ao 
tratamento da fenilcetonúria no Brasil. 
  
 Você está sendo convidado a participar de uma pesquisa cujo objetivo é investigar a 
relação entre percepção de barreiras percebidas pelos pacientes e cuidadores e adesão ao 
tratamento da Fenilcetonúria. Esta pesquisa está sendo realizada pelo Serviço de Genética 
Médica do Hospital de Clínicas de Porto Alegre (HCPA) em parceria com o Programa de Pós 
Graduação do Instituto de Psicologia da Universidade Federal do Rio Grande do Sul 
(UFRGS). 
 Se você aceitar participar da pesquisa, os procedimentos envolvidos em sua 
participação são os seguintes: responder a algumas questões relacionadas a aspectos da adesão 
ao tratamento da Fenilcetonúria, conhecimento sobre o tratamento e a doença. Ao final 
responderá a um instrumento breve para avaliação de habilidades cognitivas. Também serão 
solicitados dados socioeconômicos e demográficos e a autorização de revisão de prontuário 
médico. O tempo de realização desses procedimentos será em torno de 50 minutos. 
A pesquisa apresenta como risco potencial o possível desconforto relacionado à 
quebra de confidencialidade aos se responder questões relacionadas à doença. Caso o 
participante manifeste algum desconforto relacionado à participação na pesquisa, receberá 
apoio especial e assistência da equipe de pesquisadores, psicólogos com experiência clínica. 
Como benefício indireto, estará contribuindo para fins de pesquisa e expansão do 
conhecimento sobre a saúde dos pacientes com Fenilcetonúria e sobre aspectos do 
comportamento de adesão ao tratamento. 
Sua participação na pesquisa é totalmente voluntária, ou seja, não é obrigatória. Caso 
você decida não participar, ou ainda, desistir de participar e retirar seu consentimento, não 
haverá nenhum prejuízo ao atendimento que você recebe ou possa vir a receber na instituição. 
Não está previsto nenhum tipo de pagamento pela sua participação na pesquisa e você 
não terá nenhum custo com respeito aos procedimentos envolvidos, porém, poderá ser 
ressarcido por despesas decorrentes de sua participação, cujos custos serão absorvidos pelo 
orçamento da pesquisa. Caso ocorra alguma intercorrência ou dano, resultante de sua 
participação na pesquisa, você receberá todo o atendimento necessário, sem nenhum custo 
pessoal.  
Os dados coletados durante a pesquisa serão sempre tratados confidencialmente. Os 




seja, o seu nome não aparecerá na publicação dos resultados. Os dados obtidos serão 
armazenados pela pesquisadora principal durante cinco anos. 
Caso você tenha dúvidas, poderá entrar em contato com os pesquisadores 
responsáveis, Profa Ida Vanessa Doederlein Schwartz, pelo telefone (51) 3359-8011, Katia 
Irie Teruya ou Eduardo Augusto Remor, no telefone (51) 3308-5261, das 9h às 17h e 
endereço: Instituto de Psicologia da UFRGS, rua Ramiro Barcelos, 2600 ou ainda com o 
Comitê de Ética em Pesquisa do Hospital de Clínicas de Porto Alegre (HCPA), pelo telefone 
(51) 3359-7640, ou no 2º andar do HCPA, sala 2227, de segunda à sexta, das 8h às 17h. 
Esse Termo é assinado em duas vias, sendo uma para o participante e seu responsável 
e outra para os pesquisadores.  
 
















Apêndice B – Termo de Consentimento Livre e Esclarecido - Responsáveis 
 
Título do Projeto: Fatores percebidos como barreiras à adesão ao tratamento da 
Fenilcetonúria no Brasil. 
Você e a pessoa pela qual você é responsável estão sendo convidados a participar de 
uma pesquisa cujo objetivo é investigar a percepção de obstáculos do ponto de vista de 
pacientes e cuidadores à adesão ao tratamento da Fenilcetonúria. Esta pesquisa está sendo 
realizada pelo Serviço de Genética Médica do Hospital de Clínicas de Porto Alegre (HCPA) 
em parceria com o Programa de Pós Graduação do Instituto de Psicologia da Universidade 
Federal do Rio Grande do Sul (UFRGS). 
Se você concordar com a participação na pesquisa, os procedimentos envolvidos são 
os seguintes: você responderá a algumas perguntas gerais sobre aspectos demográficos, 
econômicos e socioculturais. A seguir você responderá a algumas questões relacionadas a 
aspectos da adesão ao tratamento da Fenilcetonúria, conhecimento sobre o tratamento e a 
doença. Será necessário em média, 15 minutos para responder às perguntas. Informações 
adicionais serão coletadas no prontuário da criança, como data do diagnóstico e níveis de 
fenilalanina ao longo do tratamento. 
 Já a participação do (a) seu (a) filho (a) será responder a algumas questões 
relacionadas a aspectos da adesão ao tratamento da Fenilcetonúria, conhecimento sobre o 
tratamento e a doença (apenas caso ele tenha 12 anos de idade ou mais), além de um 
instrumento breve para avaliação de habilidades cognitivas. O tempo de realização desses 
procedimentos será em torno de 50 minutos. 
 As mesmas informações que estão sendo fornecidas a você serão repassadas ao (a) seu 
(sua) filho (a), e a pesquisa somente será realizada se o mesmo concordar em participar. 
A pesquisa apresenta como risco potencial o possível desconforto relacionado à 
quebra de confidencialidade aos se responder questões relacionadas à doença. Caso o 
participante manifeste algum desconforto relacionado a sua participação, receberá apoio 
especial e assistência da equipe de pesquisadores, psicólogos com experiência clínica. 
Como benefício indireto, estará contribuindo para fins de pesquisa e expansão do 
conhecimento sobre a saúde dos pacientes com Fenilcetonúria e sobre aspectos do 
comportamento de adesão ao tratamento. 
A participação na pesquisa é totalmente voluntária, ou seja, não é obrigatória. Caso 
você decida não autorizar a participação, ou ainda, retirar a autorização após a assinatura 
desse Termo, não haverá nenhum prejuízo ao atendimento que o participante da pesquisa 




Não está previsto nenhum tipo de pagamento pela participação na pesquisa e não 
haverá nenhum custo com respeito aos procedimentos envolvidos, porém, poderá haver 
ressarcimento por despesas decorrentes da participação cujos custos serão absorvidos pelo 
orçamento da pesquisa. Caso ocorra alguma intercorrência ou dano, resultante da pesquisa, o 
participante receberá todo o atendimento necessário, sem nenhum custo pessoal.  
Os dados coletados durante a pesquisa serão sempre tratados confidencialmente. Os 
resultados serão apresentados de forma conjunta, sem a identificação dos participantes, ou 
seja, o seu nome não aparecerá na publicação dos resultados. Os dados obtidos serão 
armazenados pela pesquisadora principal durante cinco anos. 
Caso você tenha dúvidas, poderá entrar em contato com os pesquisadores 
responsáveis, Profa Ida Vanessa Doederlein Schwartz, pelo telefone (51) 3359-8011, Katia 
Irie Teruya ou Eduardo Augusto Remor, no telefone (51) 3308-5261, das 9h às 17h e 
endereço: Instituto de Psicologia da UFRGS, rua Ramiro Barcelos, 2600 ou ainda com o 
Comitê de Ética em Pesquisa do Hospital de Clínicas de Porto Alegre (HCPA), pelo telefone 
(51) 3359-7640, ou no 2º andar do HCPA, sala 2227, de segunda à sexta, das 8h às 17h. 
Esse Termo é assinado em duas vias, sendo uma para o participante e seu responsável 
e outra para os pesquisadores.  
 
 
Nome do participante da pesquisa 
 
Assinatura (se aplicável) 
 
 













Apêndice C – Termo de Assentimento  
TERMO DE ASSENTIMENTO 
 Você está sendo convidado para participar da pesquisa: Fatores percebidos pelos 
pacientes como barreiras à adesão ao tratamento da fenilcetonúria no Brasil. Seus pais 
permitiram que você participe. 
 Queremos saber quais são as dificuldades para os pacientes para seguir o tratamento 
da Fenilcetonúria no dia a dia. 
 As crianças que irão participar desta pesquisa têm de dois anos e meio a 17 anos de 
idade. Você não precisa participar da pesquisa se não quiser, é um direito seu e não terá 
nenhum problema se desistir. 
 A pesquisa será feita no/a no Serviço de Genética Médica do Hospital de Clínicas de 
Porto Alegre (HCPA), onde as crianças e adolescentes irão responder a algumas questões 
relacionadas à adesão ao tratamento da Fenilcetonúria, conhecimento sobre o tratamento e a 
doença (caso você já tenha 12 anos de idade ou mais) e a um instrumento breve para avaliação 
de habilidades cognitivas. O tempo de realização desses procedimentos será em torno de 50 
minutos. Para isso, será usado/a papel, lápis, caneta e materiais impressos. O uso desses 
materiais é considerado seguro, e não são conhecidos riscos em manuseá-los. Mas, caso 
aconteça algo errado, você pode nos procurar pelo telefone (51) 3308-5261 da pesquisadora 
Katia Irie Teruya. 
Mas há coisas boas que podem acontecer como nos ajudar a entender melhor sobre a 
saúde dos pacientes com Fenilcetonúria e aspectos do comportamento de adesão ao 
tratamento.  
 Ninguém saberá que você está participando da pesquisa; não falaremos a outras 
pessoas, nem daremos a estranhos as informações que você nos der. Os resultados da pesquisa 
vão ser publicados, mas sem identificar as crianças que participaram.   
 Se você tiver alguma dúvida, você pode me perguntar. Eu escrevi os telefones na parte 
de cima deste texto.  
Eu _________________________________________________recebi as informações 




Assinatura do paciente 
 
________________________________________ 
Nome do pesquisador 
 
________________________________________ 
Assinatura do pesquisador 
 
 





Apêndice D – Ficha de Registro do Paciente (preenchido pelo pesquisador) 
 
Data do preenchimento: 
Nome: 
Data de Nascimento:                                       Idade:                                 Sexo:   F (   )       M (   )  
Estado Civil:  Naturalidade: 
Telefone para contato:  
Tem irmãos? S (   )   N (   )  Se sim, quantos?                     Quantos também possuem PKU? 
Apenas para pacientes que moram com a mãe e/ou pai: 
Os pais vivem juntos? S(   )   N(   )    Que é considerado o chefe de família em sua casa? 
Escolaridade do Paciente: Analfabeto (   )    Fundamental Inc(   )    Fundamental Compl(   )  
Médio Inc(   )                 Médio Compl(   )           Superior Inc(   )           Superior Compl(   ) 
Apenas para pacientes que ainda estudam:  
Em que ano você está? _________Já repetiu de ano  S (    )    N (    )   Quantos anos? _______  
Possui ocupação? S(   )   N(   )   Renda mensal estimada: 
Nome da Mãe: 
Quantidade de anos de estudo formal: 
Escolaridade do Pai: Analf (   )   Fund In (   )  Fund Com (   ) Méd In (   )  Méd Com (   )  Sup In (   ) Sup Com(   )  
Apenas para pacientes que moram com a mãe e/ou pai: 
Exerce atividade remunerada?   S(   )     N(   )      Renda Mensal estimada: 
Nome do Pai: 
Quantidade de anos de estudo formal: 
Escolaridade da Mãe :  Analf (   )   Fund In (   )  Fund Com (   ) Méd In (   )  Méd Com (   )  Sup In (   ) Sup Com(   ) 
Apenas para pacientes que moram com a mãe e/ou pai: 
Exerce atividade remunerada?   S(   )     N(   )     Renda Mensal estimada: 
Você possui outra patologia além da fenilcetonúria?  S(   )   N(   ) Qual? 
Toma algum medicamento? S(   )   N(   ) Qual? 
Faz uso de dicloridrato de sapropterina (BH4)?  S (    )      N (   )  
Participou de pesquisa com o uso do BH4? S (    )     N (   )   Data da participação: 
Idade do diagnóstico:                                 Diagnóstico:  Precoce (   )   Tardio (   ) 
Idade do primeiro exame:                          Data do primeiro exame:  
Data do início do tratamento:  
Dosagem Phe(mg/dL):                               Diagnóstico da PKU: 
Nível Phe mais recente (mg/dL) :                              Data: 




Número de dosagens realizadas nos últimos doze meses e resultados: 
DATA Phe (mg/dL) OBS 
1.   
2.   
3.   
4.   
5.   
6.   
7.   
8.   
9.   
10.   
11.   
12.   
 
 
Mediana de Phe dos primeiros doze anos de vida: 





















WASI (   )    SON-R 2 ½ - 7 [a] (   )   
Data da Aplicação: 
QI Total: OBS: 
QI Verbal: OBS: 
QI Execução: OBS: 
ESCALAS VISUAL ANALÓGICAS 




INVENTÁRIO DE BARREIRAS 





Apêndice E - Escala Visual Analógica sobre o Nível de Informação sobre a 
Fenilcetonúria, o Tratamento Dietético e o Nível de Adequação dos Comportamentos e 
Aspectos do Tratamento. 
 
 
A. Atualmente, quando você se compara aos outros pacientes com fenilcetonúria 
(ou responsáveis por pacientes com fenilcetonúria), quanto você diria que é o 
seu conhecimento sobre essa doença? 
 
   
Nenhum conhecimento  Conhecimento máximo 
 
 
B. Quando você se compara aos outros pacientes com fenilcetonúria (ou 
responsáveis por pacientes com fenilcetonúria), quanto você diria é seu 
conhecimento sobre a dieta? 
 
   




C.  Quando você se compara aos outros pacientes com fenilcetonúria (ou 
responsáveis por pacientes com fenilcetonúria), quanto você diria que seus 
comportamentos (os comportamentos do seu filho ou filha) estão adequados ao 
tratamento? 
 
   






Apêndice F - Inventário de Barreiras ao Tratamento da Fenilcetonúria para Paciente 
 
O Inventário será publicado no Artigo 1
3
. 
Interessados no uso do instrumento devem contatar os autores. 
  
                                                 




Apêndice G - Inventário de Barreiras ao Tratamento da Fenilcetonúria para Cuidador 
 
O Inventário será publicado no Artigo 1
4
. 
Interessados no uso do instrumento devem contatar os autores.  
                                                 
4Interessados no uso do instrumento devem contatar os autores.  
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